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Пренатальная диагностика – новое на-
правление медицинской генетики, возникшее 
на стыке клинических дисциплин (акушерст-
ва, гинекологии, перинатологии, неонатоло-
гии) и фундаментальных наук (генетики, био-
химии, патофизиологии, тератологии, эм-
бриологии, молекулярной биологии). Целью 
пренатальной диагностики (ПД) является 
диагностика, профилактика и внутриутроб-
ное лечение наследственных и врожденных 
заболеваний человека. Современная ПД обла-
дает комплексом методов и клинических 
приемов, позволяющих выявлять врожденную 
патологию у плода на любом сроке беременно-
сти. Выбор метода ПД зависит от цели, сро-
ка гестации, особенностей течения беремен-
ности, состояния беременной, технических 
возможностей лаборатории. Для каждого 
метода ПД есть свои показания, противопо-
казания, разрешающие возможности, ослож-
нения после проведения процедуры.  
В современном акушерстве пренатальная 
диагностика должна стать составной ча-
стью общей процедуры консультирования 
женщин группы резерва родов, планироваться 
до наступления беременности. 
 
 
Пренатальная диагностика – новое направ-
ление медицинской генетики, возникшее на 
стыке клинических дисциплин (акушерства, ги-
некологии, перинатологии, неонатологии) и 
фундаментальных наук (генетики, биохимии, 
патофизиологии, тератологии, эмбриологии, мо-
лекулярной биологии). Целью пренатальной ди-
агностики (ПД) является диагностика, профи-
лактика и внутриутробное лечение наследствен-
ных и врожденных заболеваний человека. Со-
временная ПД обладает комплексом методов и 
клинических приемов, позволяющих выявлять 
врожденную патологию у плода на любом сроке 
беременности. Выбор метода ПД зависит от це-
ли, срока гестации, особенностей течения бере-
менности, состояния беременной, технических 
возможностей лаборатории. Для каждого метода 
ПД есть свои показания, противопоказания, раз-
решающие возможности, осложнения после 
проведения процедуры.  
В современном акушерстве пренатальная 
диагностика должна стать составной частью об-
щей процедуры консультирования женщин 
группы резерва родов, планироваться до наступ-
ления беременности. 
За последние десять лет в структуре перина-
тальной и младенческой смертности в Республи-
ке Беларусь наследственные и врожденные за-
болевания занимают стабильное второе место 
[12]. В разрабатываемых программах по сниже-
нию перинатальной заболеваемости и смертно-
сти, профилактике врожденной патологии веду-
щее место принадлежит пренатальной диагно-
стике наряду с медико-генетическим консульти-
рованием и массовым скринингом новорожден-
ных на врожденные дефекты метаболизма 
[1,2,3,4,6,7,8]. 
Пренатальная диагностика – новое направ-
ление медицинской генетики, изучающее про-
блемы эмбриологии человека, возникшее в 80-е 
годы ХХ века на стыке клинических дисциплин 
(акушерства, гинекологии, перинатологии, не-
онатологии) и фундаментальных наук (генетики, 
биохимии, патофизиологии, тератологии, эм-
бриологии, молекулярной биологии). Целью 
пренатальной диагностики (ПД) является диаг-
ностика, профилактика и внутриутробное лече-
ние наследственных и врожденных заболеваний 
человека. Современная ПД обладает комплексом 
методов и клинических приемов, позволяющих 
эффективно выявлять врожденную патологию у 
плода на любом сроке беременности. Для поста-
новки антенатального диагноза хромосомных 
болезней, грубых анатомических пороков разви-
тия, метаболических нарушений в организме 
плода используются ультразвуковое сканирова-
ние плода, фетоскопия, биопсия хориона с по-
следующим исследованием нативных и/или 
культивируемых клеток ворсинчатого хориона, 
амниоцентез с дальнейшим цитологическим, ци-
тогенетическим, биохимическим, молекулярно-
генетическим исследованиями амниотических 
клеток или биохимическим, иммунохимическим 
исследованиями амниотической жидкости. 
Пренатальная диагностика включает два 
этапа: 
I этап - выявление семей с высоким риском 
рождения детей с врожденной патологией при 
проведении медико-генетического консультиро-
вания или обследовании беременной в условиях 
женской консультации. 
II этап - собственно пренатальная диагно-
стика. 
Основные показания к проведению прена-
тальной диагностики: 
возраст матери старше 35 лет, отца старше 
45 лет; 
структурные хромосомные аномалии или 
врожденные пороки развития у родителей; 
кровное родство супругов; 
патология у предыдущего ребенка (хромо-
сомная аномалия, врожденные пороки развития, 
умственная отсталость); 
наличие в семье точно установленного на-
следственного заболевания (рецессивные, сцеп-
ленные с Х-хромосомой заболевания, гетерози-
готное носительство хромосомной аномалии); 
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наличие в семье метаболических нарушений 
(липидоз, мукополисахаридоз, аномалии мета-
болизма аминокислот, аномалии метаболизма 
углеводов); 
гематологические нарушения (талассемия, 
хронический гранулематоз, гемофилия, несо-
вместимость по резус-фактору и ABO-системам, 
гемолитическая анемия новорожденного); 
определение зрелости легких у плода; 
врожденные пороки развития плода, выяв-
ленные при ультразвуковом исследовании; 
изменение показателей скринирующих фак-
торов (альфа-фетопротеина, хориогонического 
гонадотропина, эстриола, 17-оксипрогестерона, 
РАРР-А) у беременных группы высокого риска. 
Относительные показания для проведения 
ПД: 
привычное невынашивание беременности 
неясного генеза; 
осложненное течение данной беременности 
(длительно текущая угроза прерывания бере-
менности, много- и маловодие, синдром задерж-
ки развития плода); 
воздействия на организм беременной небла-
гоприятных факторов (проведение диагностиче-
ских или лечебных R-процедур, прием лекарст-
венных препаратов, инфекционные заболева-
ния). 
Методы пренатальной диагностики 
А. Прямые (плодные) методы: 
R - графия скелета или мягких тканей плода 
(амниография, фетография). 
Ультразвуковое исследование (УЗИ). 
Электрокардиография (ЭКГ), фонокардио-
графия (ФКГ), кардиотокография (КТГ). 
Электроцефалография (ЭЭГ). 
Фетоскопия. 
Амниоскопия. 
Амниоцентез. 
Биопсия ткани плода (амниона, хориона, ко-
жи и крови плода). 
Б. Непрямые, или косвенные (материнские) 
методы: 
Акушерско-гинекологическое обследование. 
Медико-генетическое (генеалогическое, ци-
тогенетическое, молекулярно-биологическое). 
Бактериологическое, иммунологическое, се-
рологическое обследование. 
Биохимические обследование (скринирую-
щие тесты на содержание в крови альфа-
фетопротеина, эстрадиола, бета-
хориогонического гонадотропина, РАРР-А и 
др.). 
В. Дополнительные методы: 
Электронная микроскопия ткани плода. 
Флюоресцентная количественная ПЦР in situ 
(QF-PCR, PRINS). 
Флюоресцентная гибридизация in situ 
(FISH). 
Непрямые методы направлены на обследо-
вание беременных с целью отбора пациенток 
группы высокого риска, которым необходимы 
дополнительные обследования. При прямых ме-
тодах ПД объектом изучения является непосред-
ственно плод, амниотическая жидкость, биопта-
ты хориона, плаценты, пуповинная кровь. Пря-
мые методы подразделяются на неинвазивные 
(УЗИ, допплерометрия, КТГ, ЭЭГ, ФКГ) и инва-
зивные (амниоцентез, кордоцентез, биопсия вор-
син хориона). Комплекс неинвазивных методов 
позволяет дополнительно определить группу бе-
ременных, которым показана инвазивная ПД. 
К просеивающим лабораторным методам 
пренатальной диагностики относят определение 
в сыворотке крови беременной концентрации 
альфа-фетопротеина (αФП), уровня бета-
хориогонического гонадотропина (β-ХГЧ), 
уровня несвязанного эстриола, 17-альфа-
гидроксипрогестерона, уровня РАРР-А (ассо-
циированного с беременностью плазменного 
протеина). Современные компьютерные про-
граммы, сопоставляющие в сыворотке крови бе-
ременной уровни концентрации αФП, β-ХГЧ, 
несвязанного эстриола, автоматически подсчи-
тывают риск возникновения хромосомной пато-
логии у плода и выделяют среди беременных 
группу высокого риска, которым показано опре-
деление кариотипа плода. 
В качестве скринирующего теста для выяв-
ления дефектов нервной трубки у плода исполь-
зуется определение повышенного уровня αФП в 
сыворотке крови беременной в 15-20 недель. 
Положительные результаты являются основани-
ем для детального ультрасонографического ис-
следования и исследования αФП в амниотиче-
ской жидкости. У беременных женщин с нор-
мально развивающимся плодом концентрация 
αФП в сроке 15-22 недели гестации в сыворотке 
крови составляет до 2 МоМ. Правильность ин-
терпретации результатов биохимического ис-
следования зависит от знания точного срока бе-
ременности. Содержание αФП в крови беремен-
ной и в амниотической жидкости возрастает при 
дефектах невральной трубки, нарушении цело-
стности передней брюшной стенки плода (гаст-
рошизисе, омфалоцеле), врожденном поликисто-
зе, гидронефрозе и агенезии почек, тератомах, 
дефектах кожи, атрезии пищевода и двенадцати-
перстной кишки, синдроме Тернера и Патау. 
Изменение уровня нормальных величин β-ХГЧ и 
αФП не являются абсолютно специфичными 
маркерами врожденной и наследственной пато-
логии плода. Уровень αФП повышается при на-
личии многоплодной беременности, внутриут-
робной гибели плода, угрозе прерывания бере-
менности, Rh-конфликтной беременности, са-
харном диабете и заболеваниях печени у бере-
менной. Кариотипирование плода показано всем 
беременным независимо от возраста, имеющим 
уровень αФП в сыворотке крови ниже или рав-
ной 0,5 Мом, т.к. доказана зависимость между 
низкой концентрацией αФП в сыворотке крови 
матери и возникновением хромосомной патоло-
гии у плода [1,3,4,6,7,8]. 
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Повышение концентрации 17-альфа-
гидроксипрогестерона в сыворотке крови бере-
менной является патогенетическим маркером 
врожденной гиперплазии коры надпочечников 
(адреногенитального синдрома). 
Прямые неинвазивные методы пренатальной 
диагностики 
На начальных этапах развития пренатальной 
диагностики с целью диагностики врожденных 
пороков развития использовались радио- и рент-
генографические методы исследования. С появ-
лением современных аппаратов ультразвуковой 
диагностики с высокой разрешающей способно-
стью, трехмерным изображением исторически-
ми методами ПД стали рентгенография, амнио-
графия, фетография, фетоамниография. 
Ультразвуковое исследование 
Основное предназначение ультразвукового 
исследования - выявление врожденных пороков 
развития у плода. При помощи УЗИ можно дос-
товерно определить срок гестации, правильно 
выбрать инвазивный метод ПД, своевременно 
выявить задержку внутриутробного развития 
плода, обосновать тактику ведения и прогноз 
беременности, адекватно интерпретировать ре-
зультаты лабораторных методов исследования. 
Точность диагностики врожденных пороков раз-
вития плода (ВПР) при проведении детального 
УЗИ составляет 87%, в группе беременных вы-
сокого риска – 90% [1]. Отсутствие эхографиче-
ского изображения врожденного порока разви-
тия при первом или повторном ультразвуковом 
исследовании (в 9-11, 16-22 недель беременно-
сти) не исключает его выявление в более позд-
ние сроки. Обязательными ультразвуковыми 
скрининговыми сроками являются 9-12, 16-22, 
30-34 и 37-38 недели беременности. 
УЗИ в I триместре беременности позволяет 
точно установить срок гестации, многоплодие, 
состояние хориона, неразвивающуюся беремен-
ность, сопутствующие гинекологические забо-
левания, внематочную беременность, угрозу 
прерывания беременности, врожденные пороки 
развития. В 9-12 недель беременности доступны 
визуализации грубые пороки развития ЦНС 
(анэнцефалия, менингоцеле, объемные спинно-
мозговые грыжи), агенезия органов, выражен-
ные скелетные аномалии. Эхографическими 
маркерами хромосомной патологии в I тримест-
ре беременности являются: воротниковый отек 
(ширина воротникового пространства более 2,5 
мм), кистозная гигрома шеи, неиммунная водян-
ка плода [3,4,5,6,7,8,10,11]. 
УЗИ в 16-22 недели беременности направле-
но на диагностику врожденных пороков разви-
тия плода, выявление патологии плаценты, обо-
лочек, истмико-цервикальной недостаточности, 
мало- и многоводия. Ультразвуковые маркеры 
хромосомной патологии плода: расширение же-
лудочков мозга, форма головы в виде «лимона», 
«банана», «клубники», отек шеи, водянка плода, 
пороки сердца, отсутствие «эхотени» желудка, 
атрезия кишечника, пороки почек, патология 
конечностей, дефекты передней брюшной стен-
ки, задержка внутриутробного развития плода. 
В 30-34 недели беременности УЗИ позволяет 
дополнительно обнаружить не выявленные ра-
нее пороки развития, патологию плаценты и пу-
повины, изменения эхоструктуры плаценты 
(увеличение или уменьшение толщины, прежде-
временное «созревание», кальциноз, петрифика-
ты, кисты), задержку внутриутробного развития 
плода, структурные изменения в органах плода, 
мало- и многоводие. Косвенными ультразвуко-
выми признаками внутриутробной инфекции 
плода являются: вентрикуломегалия, микроце-
фалия, гепатомегалия, пиелоэктазия, вздутие пе-
тель кишечника, варикозное расширение сосу-
дов и гиперэхогенные включения в паренхиме 
плаценты, увеличение толщины и отек плацен-
ты, мало- и многоводие, мелкодисперсная взвесь 
в околоплодных водах. 
УЗИ в 37-38 недель беременности показано 
для уточнения положения, предлежания плода, 
выявления задержки внутриутробного развития 
плода, патологии плаценты и пуповины, мало- и 
многоводия, проведения «биофизического про-
филя плода», определения показаний для доро-
довой госпитализации и акушерской тактики. 
Прямые инвазивные методы пренатальной 
диагностики 
К прямым инвазивным методам пренаталь-
ной диагностики относятся: амниоцентез, кор-
доцентез, биопсия ворсин хориона, плаценты, 
тканей плода. Выбор метода инвазивной ПД за-
висит от конкретных целей, срока гестации, осо-
бенностей течения беременности, состояния бе-
ременной, технических возможностей цитогене-
тической или ДНК-лаборатории. Для каждого 
метода ПД есть свои показания и противопока-
зания, разрешающие возможности, осложнения 
после проведения процедуры. 
Амниоцентез 
Амниоцентез (АЦ) - самый распространен-
ный метод инвазивной ПД. Цель АЦ - получение 
амниотической жидкости для последующих 
специальных лабораторных исследований и по-
становки точного диагноза у плода (диагностика 
пола, хромосомной патологии, болезней обмена, 
пороков центральной нервной системы). Гене-
тический амниоцентез проводится в амбулатор-
ных условиях в сроке 10-12 или 15-22 недели 
беременности. В техническом отношении ис-
пользуют трансабдоминальный и трансваги-
нальный подходы. Трансвагинальный амнио-
центез является операцией выбора. Оптималь-
ными сроками для проведения AЦ являются 16-
18 недель беременности, когда величина матки и 
размеры плода позволяют произвести данную 
операцию с максимальной безопасностью и есть 
время для проведения повторного АЦ, если не 
получен рост амниотических клеток [1,3,4,6]. 
Показания для проведения амниоцентеза: 
ОХРАНА МАТЕРИНСТВА И ДЕТСТВА 99 
возраст беременной женщины 35 лет и бо-
лее, возраст отца ребенка старше 45 лет; 
рождение ребенка с хромосомными анома-
лиями, множественными врожденными порока-
ми развития; 
наличие хромосомных аномалий у одного из 
родителей или членов семьи; 
в анамнезе два и более спонтанных аборта с 
выраженными признаками отклонения в разви-
тии плода, наличие неразвивающейся беремен-
ности; 
наличие у беременной высокого риска носи-
тельства Х-сцепленных заболеваний; 
наличие у супругов высокого риска врож-
денных нарушений метаболизма, поддающихся 
лабораторному определению; 
выявление множественных врожденных по-
роков развития у плода при проведении УЗИ; 
диагностированный синдром задержки внут-
риутробного развития плода; 
выявление ультразвуковых маркеров хромо-
сомной патологии плода;  
изменение уровня биохимических маркеров 
в сыворотке крови беременной; 
определение соотношения в амниотической 
жидкости лецитина и сфингомиелина, оптиче-
ской плотности билирубина. 
Условия для проведения AЦ: ультразвуковое 
исследование перед процедурой (для установле-
ния срока беременности, диагностики локализа-
ции плаценты, пороков развития плода и матки, 
подтверждения признаков жизни плода, исклю-
чения многоплодной или неразвивающейся бе-
ременности), определение группы и Rh-фактора 
крови, отрицательная реакция Вассермана, об-
щие анализы крови и мочи в пределах нормы, I-
II степень чистоты влагалища, нормальная тем-
пература тела, отсутствие гнойничковых заболе-
ваний кожи на передней брюшной стенке, опре-
деление уровня αФП в сыворотке крови бере-
менной. 
Возможные осложнения при проведении 
АЦ: излитие околоплодных вод (2-3%), угроза 
выкидыша (0,3-0,5%), инфицирование амниона 
(0,1%), гибель плода (0,07%), материнско-
плодовое кровотечение (0,01%), Rh-
изоиммунизация (0,01%), травма плода или 
крупных сосудов плаценты (0,001%). 
Противопоказания для проведения АЦ: от-
сутствие предварительного ультразвукового за-
ключения у беременной, клиника угрожающего 
выкидыша, истмико-цервикальная недостаточ-
ность, III-IV степень чистоты влагалища, внут-
риутробная гибель плода, лапаротомия в анам-
незе, миома матки, обострение хронических за-
болеваний, наличие гнойничков на коже живота 
у беременной. 
Недостатки метода: исследование амниоти-
ческой жидкости трудоемко; высокая стоимость 
сред, применяемых при культивировании клеток 
амниотической жидкости; длительность цитоге-
нетического исследования; частота удачного ис-
хода культивирования амниотических клеток 
составляет 90-98%. 
Биопсия ворсин хориона 
Оптимальным сроком для проведения био-
псии хориона является 7-12 недель беременно-
сти. Ворсины хориона получают с помощью 
трансабдоминального подхода (акушерский риск 
1-4%) под контролем УЗИ. Для проведения ПД 
необходимо 15-20 мг. материала [1,3,4,6]. 
Лабораторные методы диагностики наслед-
ственных болезней в I триместре на материале 
хориона имеют преимущества: 
цитогенетический анализ возможен без 
предварительного культивирования ворсин либо 
после их кратковременного культивирования в 
течение 24-48 часов; 
биохимическая и молекулярная диагностика 
проводится на материале нативного хориона; 
заключение о генетическом статусе плода 
можно получить к 12 неделе беременности и, в 
случае диагностики генетически аномального 
плода, можно прервать беременность в ранние 
сроки. 
Показания для биопсии хориона в I триместре: 
возраст матери старше 35 лет; 
рождение предыдущего ребенка с хромо-
сомной аномалией; 
хромосомные перестройки у родителей; 
в семье имеются заболевания, сцепленные с 
Х-хромосомой; 
диагностированные врожденные нарушения 
метаболизма в семье; 
наличие в семье гемоглобинопатий и других 
заболеваний, которые возможно диагностиро-
вать при помощи молекулярной диагностики. 
Возможные ранние осложнения при биопсии 
ворсин хориона: травма эмбриона, ретрохори-
альная гематома, внутриматочная инфекция. 
Поздние осложнения - излитие амниотической 
жидкости, угроза выкидыша, преждевременные 
роды, малая масса плода при рождении, Rh-
конфликт в случаях Rh-отрицательной принад-
лежности крови матери. 
В настоящее время частота осложнений био-
псии хориона не превышает 2% из-за проведе-
ния манипуляции под контролем УЗИ.  
Кордоцентез 
Кордоцентез – взятие крови из пуповины 
под контролем УЗИ на 18-22 недели беременно-
сти. Образцы крови плода являются объектом 
для цитогенетических, молекулярно-
генетических, иммунологических, биохимиче-
ских методов исследования с целью диагностики 
у плода хромосомной патологии, гемоглобино-
патий, иммунодефицитов, болезней обмена, ге-
матологического статуса при резус-
сенсибилизации, внутриутробного инфицирова-
ния. Заключение о патологии плода можно по-
лучить в течение 3-7 дней [1,3,4,6]. 
Показаниями для пункции пуповины во II и 
III триместрах беременности являются: 
ОХРАНА МАТЕРИНСТВА И ДЕТСТВА 100 
мозаицизм хромосом, обнаруженных в куль-
туре клеток амниотической жидкости; 
наличие в родословной лиц мужского пола с 
задержкой психического развития; 
аномалии развития плода, выявленные с по-
мощью УЗИ в поздние сроки беременности; 
отсутствие роста клеток амниотической 
жидкости; 
многоплодная беременность с подозрением 
на хромосомную патологию у одного из плодов; 
диагностика внутриутробного инфицирова-
ния; 
проведение гемотрансфузии плоду с гемоли-
тической болезнью. 
Условия, возможные осложнения, противо-
показания при проведении кордоцентеза такие 
же, как и при АЦ.  
Перспективы пренатальной диагностики 
Направления современной пренатальной ди-
агностики включают: 
доимплантационную диагностику; 
скрининг хромосомной патологии в I триме-
стре беременности; 
генетическое тестирование женщин на пред-
расположенность к осложнениям беременности 
и наследственной патологии плода.  
На современном этапе развития ПД доступ-
ным для лабораторных исследований является 
материал зародыша человека на любой стадии 
развития. Доимплантационная ПД (ДПД) воз-
можна только в условиях работы центров экст-
ракорпорального оплодотворения (ЭКО). Объ-
ектом исследования могут быть полярные тель-
ца и отдельные бластомеры дробящейся яйце-
клетки. В настоящее время в мире проведено 
около 2500 доимплантационных диагностик [2]. 
Сложность получения материала, отсутствие 
отечественного оборудования и реактивов, вы-
сокая себестоимость ЭКО сдерживает развитие 
ДПД [2,3,6,8].  
Проведение массовой ПД до 12 недель бере-
менности является более перспективным на-
правлением для профилактики наследственных 
болезней. Диагностика врожденной патологии у 
плода в I триместре включает комплексный ана-
лиз УЗ-маркеров (толщины воротникового про-
странства более 2,5 мм и отсутствие назальных 
косточек), эмбриональных маркерных сыворо-
точных белков беременной (β-субъединицы 
ХГЧ, белка, ассоциированного с беременностью 
РАРР-А, ингибина), выявление внутриутробного 
инфицирования в острой фазе (ВПГ, ЦМВИ, 
краснуха, токсоплазмоз).  
Основную роль в профилактике врожденных 
пороков развития, наследственных болезней 
плода и патологии беременности может сыграть 
генетическое предиктивное тестирование паци-
ентки на скрытое гетерозиготное носительство 
частых генных болезней и наследственной пред-
расположенности к различным патологическим 
состояниям, осложняющим течение беременно-
сти. После тестирования женщины и ее супруга 
составляется Генетическая Карта Репродуктив-
ного Здоровья, которая имеет решающее значе-
ние в выработке оптимального алгоритма ПД 
[2,3].  
В современном акушерстве пренатальная 
диагностика должна стать составной частью об-
щей процедуры консультирования женщин 
группы резерва родов, обсуждаться и планиро-
ваться до наступления беременности, а не быть 
последней предупредительной мерой во время 
беременности. 
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